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	 Streszczenie
Wstęp: Czynnik genetyczny jest najczęstszą przyczyną samoistnych poronień. Niewiele jest jednak doniesień 
mówiących o ryzyku powtórzenia się tej samej aberracji chromosomowej lub pojawienia się innej w kolejnej 
ciąży. Celem pracy jest określenie ryzyka powtórzenia się aberracji chromosomowej zarodka w kolejnej ciąży 
a tym samym odpowiedź na pytanie czy znajomość kariotypów poronionych zarodków/płodów jest przydatna 
w rokowaniu przebiegu następnej ciąży.
Materiał i metoda: Materiał stanowiły kosmówki utrwalone w postaci kostek parafinowych pochodzące od 26 
kobiet z kolejnych poronień – z dwóch poronień od 21 pacjentek i z trzech od 5 pacjentek. Łącznie uzyskano 
materiał z 57 poronień. Do oceny cytogenetycznej odpowiednio przygotowanych kosmówek zastosowano metodę 
fluorescencyjnej hybrydyzacji in situ – FISH. Wykorzystano 6 sond molekularnych dla chromosomów pary 13, 16, 
18, 21, X i Y.
Wyniki: Z 57 wyników cytogenetycznych 38,6% było nieprawidłowych. Trisomie stanowiły 59,09% cytogenetycz-
nych nieprawidłowości. Dwadzieścia trzy pacjentki z przynajmniej dwoma następującymi po sobie poronieniami do-
świadczyło w sumie 51 poronień, z czego 18 (35,3%) było aneuploidalnych. U 15 pacjentek wynik cytogenetyczny 
z pierwszego poronienia był prawidłowy, u 8 stwierdzono aberrację chromosomową. Z tych 8 pacjentek aberracja 
chromosomowa powtórzyła się w następnym poronieniu u 3. Natomiast spośród 15 pacjentek z prawidłowym 
wynikiem w materiale z 1. poronienia u 5 wystąpiła aberracja chromosomowa w następnym poronieniu. U 3 (13,0%) 
z 23 pacjentek z przynajmniej dwoma następującymi po sobie poronieniami aberrację chromosomową stwierdzono 
w każdym z poronień.
Wnioski: 
1. Aberracja chromosomowa może powtórzyć się w kolejnej ciąży, tym samym może być przyczyną nawracających 
   poronień. 
2. Znajomość kariotypu poronionego zarodka nie jest rozstrzygająca w prognozowaniu kolejnej ciąży. 
3. Nieprawidłowy kariotyp zarodka może występować przy obecności innych przyczyn nawracających utrat ciąż. 
 Słowa kluczowe: poronienie / kostki parafinowe / badania cytogenetyczne / 
      / metoda FISH / aberracje chromosomowe /  
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Wstęp
Najważniejszą	 przyczyną	 poronień	 samoistnych	 jest	 nie-
prawidłowy	 materiał	 genetyczny	 zarodka/płodu,	 czyli	 ciężka	





rodków	 i	 płodów	 stanowią	 trisomie	 chromosomów	 autosomal-
nych,	 które	mogą	dotyczyć	każdej	 pary	 chromosomów,	 jednak	
najczęstszymi	są	trisomie	pary	16,	22,	21,	15	i	13.	Czynnikiem	
ryzyka	wystąpienia	większości	trisomii	u	zarodka/płodu	jest	za-








































[13].	Z	 drugiej	 strony	 istnieją	 obserwacje	Daniely	 i	wsp.	 [14],	
że	 w	 przypadku	 stwierdzenia	 aberracji	 liczby	 chromosomów	
u	poronionego	zarodka,	wzrasta	prawdopodobieństwo	(z	50	do	
70%),	że	jeśli	dojdzie	do	kolejnego	poronienia,	ponownie	przy-















Objective: Genetic factors are the most common causes of spontaneous abortions. 50% to 80% of first-trimester 
abortions reveal chromosome abnormalities. Evidence for the recurrence of the same or another chromosome 
abnormality in the next pregnancy is scarce.
The aim: The aim of our study was to estimate recurrence risk of abortus aneuploidy and to find out whether 
karyotyping of the abortus allows the prognose subsequent pregnancy outcomes.
Material and methods:  Paraffin-embedded chorions have undergone cytogenetic examination using FISH with 
chromosome-specific probes. 57 chorions from 26 women have been assessed, including chorions from two 
consecutive abortions from 18 women and chorions from three consecutive abortions from 5 women.
Results: 38.6% of 57 specimens had chromosome aberrations. The most prevalent anomalies were 16, 21 and 
18 trisomies. 23 patients had a subsequent abortion karyotyped; 15 had a normal initial karyotype and 8 had an 
aberrant initial karyotype. 3 out of the 8 patients had a repeated chromosome anomaly. 5 out of the 15 patients who 
initially miscarried an aneuploid embryo, had a subsequent miscarriage of an aneuploid embryo. Only 3 (13.04%) 
out of the 23 patients displayed aneuploidy in each abortus.
Conclusion: 
1. Chromosome aberrations can reappear in subsequent pregnancies in the same patient and may be the cause
    of recurrent miscarriages. 
2. The value of embryo/fetal karyotyping is not decisive in  prognosis of subsequent pregnancy outcome. 
3. Abnormal fetal karyotype can occur regardless of  other causes of pregnancy loss.
 Key words: miscarriage / paraffin – embedding / cytogenetics / 
        / FISH / chromosome aberrations / 
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Cel	pracy
Celem	pracy	jest	określenie	ryzyka	powtórzenia	się	aberracji	
chromosomowej	 zarodka	 w	 kolejnej	 ciąży	 a	 tym	 samym	
odpowiedź	 na	 pytanie	 czy	 znajomość	 kariotypów	 poronionych	
zarodków/płodów	 jest	 przydatna	 w	 rokowaniu	 przebiegu	
następnej	ciąży.	
Materiał	
Materiał	 do	 badań	 stanowiły	 kosmówki	 utrwalone	 w	 po-
staci	kostek	parafinowych	pochodzące	od	26	kobiet	z	kolejnych	
poronień	 –	 z	 dwóch	 poronień	 od	 21	 pacjentek	 i	 z	 trzech	 od	 5	
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Materiał	 do	badań	 stanowiły	komórki	 cytotrofoblastu	kos-




dzin.	W	celu	 usunięcia	 parafiny	preparaty	 umieszczano	w	 roz-
tworze	świeżego	ksylenu	w	temperaturze	pokojowej	na	10	min,	
a	następnie	w	100%	etanolu	na	5	min.	Tak	przygotowany	ma-














Do	 analizy	 zastosowano	 6	 sond	 molekularnych	 znakowanych	
fluorochromami	 (Vysis)	dla	chromosomów	pary	13,	16,	18,	21	
oraz	dla	X	 i	Y,	których	–	według	piśmiennictwa	 i	badań	włas-
nych	 –	 aberracje	 liczbowe	 są	 najczęściej	 obserwowane	w	ma-
teriale	z	poronień.	Odczynniki	do	FISH	niezbędne	do	przepro-






















Z	 57	wyników	cytogenetycznych	22	 (38,6%)	były	 niepra-
widłowe.	Trisomie	stanowiły	59,09%	wykrytych	aberracji	chro-
mosomowych.	Dominowały	 trisomie	16	 (n=5)	 i	 21	 (n=4)	 pary	
chromosomów,	 w	 dalszej	 kolejności	 występowały	 trisomie	 18	
(n=3)	i	13	(n=2)	pary	chromosomów.	Pozostałe	aberracje	chro-
mosomowe	 stanowiły	 aneuploidie	 chromosomów	 płciowych	
(n=7)	i	triploidie	(n=2).	
Dwadzieścia	 trzy	 pacjentki	 z	 przynajmniej	 dwoma	 nastę-
pującymi	po	sobie	poronieniami	doświadczyło	w	sumie	51	po-
ronień,	z	czego	18	(35,3%)	było	aneuploidalnych.	U	3	(13,0%)	
z	 23	 pacjentek	 z	 przynajmniej	 dwoma	następującymi	 po	 sobie	
poronieniami	aneuploidię	stwierdzono	w	każdym	z	poronień.		
U	 11	 (42,30%)	 z	 26	 pacjentek	 nieprawidłowy	 wynik	 cy-
togenetyczny	 dotyczył	 kosmówki	 z	 pierwszego	 poronienia.	
U	wszystkich	11	pacjentek	znany	był	kariotyp.	U	jednej	z	nich	




sza	 ciąża	 zakończyła	 się	 poronieniem	 nieprawidłowego	 gene-
tycznie	zarodka.	Dziewięć	z	11	kobiet	doczekało	się	szczęśliwie	
zakończonych	ciąż,	u	jednej	wystąpiły	3	dalsze	poronienia,	z	któ-














liczby	 chromosomów	 w	 kolejnej	 ciąży	 wynosił	 31,8	 lat	 i	 nie	
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u	 6	 (40,0%)	 pacjentek	 znaleziono	 aberracje	 chromosomowe	
w	 kosmówkach	 z	 kolejnych	 poronień.	 W	 4	 przypadkach	
nieprawidłowości	genetyczne	wystąpiły	w	następnej	ciąży.	
Średni	 wiek	 pacjentek,	 u	 których	 w	 kolejnych	 ciążach	
wystąpiły	 aberracje	 chromosomowe	 wynosił	 ±33,6	 lat	 i	 był	
istotnie	 wyższy	 (p=0,016) niż	 wiek	 (±28,3	 lat)	 pacjentek,	
u	 których	 w	 materiale	 żadnego	 z	 poronień	 nie	 znaleziono	
aberracji.	Kariotypy	tych	pacjentek	były	prawidłowe.
Rozpatrując	wyniki	badań	genetycznych	materiału	z	dwóch	
następujących	 po	 sobie	 poronień	 od	 18	 pacjentek	 zwrócono	
uwagę,	 że	 tylko	 u	 8	 (44%)	 kobiet	 nie	 znaleziono	 aberracji	
chromosomowej	w	żadnym	z	poronień,	natomiast	u	pozostałych	
10	 (55,6%)	 pacjentek	 aberrację	 chromosomową	 wykryto	
przynajmniej	w	materiale	z	jednego	poronienia.	(Tabela	I).	
Tabela I. Wyniki badań cytogenetycznych kosmówek z dwóch następujących po sobie poronień. 
Tabela II. Wyniki badań cytogenetycznych kosmówek z trzech następujących po sobie poronień. 
Tabela III. Wyniki badań cytogenetycznych kosmówek z dwóch nienastępujących po sobie poronień. 
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Natomiast	 spośród	 5	 pacjentek	 z	 trzema	 następującymi	
po	 sobie	 poronieniami	 tylko	 u	 jednej	 nie	 wykryto	 aberracji	






diagnostycznego	 po	 dwóch	 wcześniejszych	 poronieniach,	 roz-
poznano	 obecność	 antykoagulanta	 tocznia.	W	 związku	 z	 czym	
w	5	 tygodniu	kolejnej	ciąży	włączono	kwas	acetylosalicylowy,	
a	 po	 uwidocznieniu	 czynności	 serca	 płodu	w	 badaniu	 ultraso-
nograficznym,	 co	miało	miejsce	w	 6	 tygodniu	 ciąży,	 zalecono	
drobnocząsteczkową	heparynę	w	dawce	profilaktycznej	–	0,4mg.	
Mimo	 leczenia	w	 8	 tygodniu	 ciąży	 doszło	 do	 kolejnego	 poro-
nienia.	Badanie	 kosmówki	 z	 tego	 poronienia	wykazało	mozai-
kowość	45,X/46,XX,	wobec	czego	oznaczono	również	kariotyp	
kosmówki	utrwalonej	w	kostce	parafinowej	z	poprzedniego	po-












wane	 powtarzającą	 się	 aberracją	 chromosomową	 u	 zarodków.	
Brak	dużych	badań,	które	analizowałyby	kariotypy	z	więcej	niż	















W	 przytaczanych	 badaniach	 rozpatrywano	między	 innymi	




poronieniu.	 Natomiast	 jest	 istotny	 wzrost	 ryzyka	 powtórzenia	
się	 takiej	 samej	aberracji	 chromosomowej	poza	 trisomią	w	na-
stępnej	ciąży.	Kolejnym	wnioskiem	jest	istotny	wzrost	szansy	na	
chromosomowo	prawidłową	 ciążę	 po	uprzednim	euploidalnym	





















kariotypem	 z	 pierwszego	 poronienia	 aberracja	 chromosomowa	
powtórzyła	się	w	drugim	poronieniu	u	2	(40%),	a	u	3	pacjentek	
kariotyp	z	poronionego	materiału	był	prawidłowy.	
W	 naszych	 badaniach	 u	 8	 pacjentek	 z	 przynajmniej	 dwo-








Można	 jednak	 przyjąć,	 że	 powtarzająca	 się	 w	 kolejnej	 ciąży	
aberracja	 chromosomowa	 może	 być	 przyczyną	 nawracających	
poronień.	


























P R A C E  O R Y G I N A L N E
  p o ∏ o˝ni c two
Skrzypczak J, et al.






W	materiale	 własnym	 z	 15	 pacjentek,	 u	 których	 materiał	
z	pierwszego	poronienia	był	cytogenetycznie	prawidłowy	w	za-
kresie	badanych	chromosomów	u	6	(40,0%)	znaleziono	aberracje	





Zdajemy	 sobie	 sprawę,	 że	metoda	 FISH	 z	 zastosowaniem	























wszystkim	ustala	 przyczynę	poronienia,	 co	ma	duże	 znaczenie	
zarówno	dla	lekarza	prowadzącego	jak	i	dla	pary	z	niepowodze-
niami	rozrodu	[23,	24].		




Wczesnej	 Ciąży	 w	 Rzymie	 br.	 zakończyła	 słowami	 „no more 
parental karyotyping, PGD, fetal karyotyping in couples with 
recurrent miscarriage”. 
Przypadek	pacjentki	z	zespołem	antyfosfolipidowym,	u	któ-
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